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 Streszczenie
Holoprosencefalia (HPE) jest wadą mózgowia wynikającą z zaburzonego podziału przodomózgowia na dwie 
odrębne półkule. Nieprawidłowej budowie ośrodkowego układu nerwowego towarzyszą często poważne zaburzenia 
rozwoju linii środkowej twarzy. 
W pracy przedstawiono przypadek prenatalnie rozpoznanej holoprosencefalii. 
 Słowa kluczowe: HPE / holoprosencefalia / wada centralnego układu nerwowego / 
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 Abstract
Holoprosencephaly is a brain malformation caused by abnormal division of the forebrain into two separate 
hemispheres. Abnormal structures of the central nervous system often occur with other midline forebrain and face 
failures. 
In this report we present a case of a prenatal diagnosis of holoprosencephaly.
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Do	Poradni	Genetycznej	 zgłosiła	 się	 27-letnia	 pierwiastka	


















W	 klasycznym	 badaniu	 płynu	 owodniowego	 uzyskano	
prawidłowy	 kariotyp	 męski.	 Ze	 względu	 na	 obraz	 wad	 płodu	
przypominający	wady	opisane	przez	autorów	w	zespole	Smitha,	






















Rycina 1. Holoproseccefalia – mózgowie płodu w 32Hbd. 
 
Rycina 2. Pojedyncze nozdrze – badanie USG 32Hbd. 
 
Rycina 3. Brak gałek ocznych – badanie USG 32Hbd. 
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Dyskusja
Holoprosencefalia	 powstaje	 we	 wczesnym	 etapie	 rozwoju	











W	 skrajnych	 przypadkach	 obserwujemy	 cyklopię	 oraz	
proboscis	 wyrastający	 z	 okolicy	 czołowej,	 wraz	 z	 bardziej	
zaawansowanym	rozwojem	mózgu	struktury	twarzy	są	zbliżone	
do	 prawidłowych,	 a	 nieprawidłowości	 sprowadzają	 się	 jedynie	
do	 niedorozwoju	 węchomózgowia	 i	 ciała	 modzelowatego,	 co	
zewnętrznie	może	 się	 objawiać	 jedynie	 niską	 nasadą	 nosa	 czy	






ekspresją	 i	 niepełną	 penetracją.	W	 50%	 przypadków	 holopro-
sencefalia	 jest	 spowodowana	 aberracjami	 chromosomowymi	 –	















Pierwszym	 poznanym	 genem	 warunkującym	 występowa-
nie	HPE	 jest	 gen	SHH	zlokalizowany	na	7q36,	 opisano	ponad	








narzadów	 wewnętrznych,	 kończyn	 czy	 narządów	 moczowo-
płciowych	[6,	7].	












lekularna	materiału	 uzyskanego	podczas	 biopsji	 kosmówki	 lub	
płynu	owodniowego	[4,	8].
Heterogenność	 genetyczna	 holoprosencefalii	wymaga,	 aby	
w	 każdym	 przypadku	 rozpoznania	 tej	 malformacji	 kierować	
rodziców	do	Poradni	Genetycznej,	w	 celu	 ustalenia	 przyczyny	
i	określenia	ryzyka	powtórzenia	się	wady	w	kolejnych	ciążach	
 
Rycina 4. Pojedyncze nozdrze – zdjęcie twarzy noworodka. 
 
Rycina 5. Holoproseccefalia – badanie USG mózgowia noworodka. 
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